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 Streszczenie
Cel pracy: celem pracy była ocena przydatności metody MLPA (multiplex ligation-dependent probe amplification) 
do szybkiej diagnostyki prenatalnej aneuploidii chromosomów 13, 18, 21 oraz X i Y. 
Materiał i metody: 409 próbek płynu owodniowego z amniopunkcji wykonanej w celu oceny kariotypu płodu. 
DNA komórek płynu owodniowego uzyskiwano z zastosowaniem zestawu Qiamp DNA Blood Midi Kit (348) lub 
metodą lizy trawienia komórek proteinazą K (61). Do wykrywania aneuploidii stosowano zestaw sond SALSA MLPA 
P095 (mrc-Holland). 
Wyniki: Wyniki uzyskano w 324 badaniach (79,2%). Obecność aberracji stwierdzono w 16 przypadkach (4,9%).
Wszystkie potwierdzone były w badaniu kariotypu metodą klasyczną. W 3 badaniach (0,92%) uzyskano wyniki 
fałszywie ujemne. Dotyczyły one aberracji, których metoda MLPA nie wykrywa. 
Wnioski: Metoda MLPA jest wiarygodną metodą szybkiej prenatalnej diagnostyki najczęstszych aneuploidii.
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scence hybridization in situ),	QF-PCR	(quantitative fluorescence 
polymerase chain reaction)	 oraz	MLPA	 (multiplex ligation-de-









































Kariotyp	 płodu	 oceniano	metodą	 konwencjonalnej	 analizy	




























Objectives: The study was aimed to determine diagnostic application of MLPA for rapid prenatal identification of 
chromosome 13, 18, 21 and X and Y aneuploidies. 
Material and methods: 409 amniotic fluid samples from amniocentesis for fetal karyotyping were studied. DNA 
was isolated using the QIAmp DNA Blood Midi Kit (348 samples) or through proteinase K treatment (61 samples). 
SALSA MLPA P095 probes (mrc-Holland) were used to detect aneuploidy. 
Results: In 324 studies (79.2%) diagnostic results were obtained. Chromosomal aberrations were found in 16 
cases (4.9%). These results were concordant with standard karyotype. In 3 cases (0.92%) false negative results 
were found but all abnormalities were undetectable with MLPA. 
Conclusions: MLPA is a reliable method of rapid prenatal detection of aneuploidy. 
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Stwierdzono	 obecność	 aberracji	 w	 16	 spośród	 324	 badań	
(4,9%).	 Najwyższy	 odsetek	 nieprawidłowości	 (18,4%)	 stwier-



















Rycina 1. Część prawidłowego wyniku analizy MLPA (GeneMarker  V1.70). 
Wartości względnej fluorescencji sond mieszczą się w zakresie 0,7-1,3 (punkty 
kwadratowe).  
 
Rycina 2. Część wyniku analizy MLPA(GeneMarker  V1.70) z delecją 
chromosomu 18 w regionie q21.1 (delecja sond specyficznych dla prążków q21; 
q21.1; q21.3; q23 – punkty okrągłe).  
Tabela I. Nieprawidłowe wyniki badań metodą MLPA w odniesieniu do wskazań.  
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przez	 innych	 autorów.	 W	 około	 8%	 badań	 z	 powodu	 niewy-
starczającej	jakości	lub	ilości	DNA	nie	uzyskano	wyniku	bada-







































testu	 diagnostycznego	 wynika	 bowiem	 brak	 możliwości	 iden-
tyfikacji	 strukturalnych	 aberracji	 chromosomowych	 mogących	
mieć	poważne	skutki	kliniczne.	W	rozważaniach	na	ten	temat	nie	
można	 jednak	pomijać	faktu,	że	niektóre	aberracje	strukturalne	
chromosomów	 analizowanych	w	 teście	 na	 aneuploidie	metodą	
MLPA	mogą	być	„rozpoznane”	tą	metodą.	Dowodzi	tego	zarów-
no	stwierdzenie	delecji	chromosomu	18q	w	naszych	badaniach	























Podsumowując	 przydatność	 kliniczną	 testu	 na	 aneuploidię	
w	badaniach	prenatalnych	można	stwierdzić,	że	mógłby	być	on	
stosowany	 jako	 jedyny	 test	 w	 przypadkach	 zaawansowanego	
wieku	ciężarnej	i	wyników	przesiewowych	testów	wskazujących	
na	zwiększone	ryzyko	zespołu	Downa.	Jeśli	wskazaniem	do	ba-
dania	 jest	 nieprawidłowy	wynik	 badania	USG	należy	 dokonać	
pełnej	oceny	kariotypu	[13].	
Tabela II. Aberracje chromosomowe niewykryte metodą MLPA. 
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Wnioski
Metoda	MLPA	 jest	wiarygodną	metodą	 szybkiego	wykry-
wania	 najczęstszych	 aneuploidii.	 Stosowanie	 jej	 jako	 jedynego	
testu	diagnostycznego	możliwe	jest	jednak	dopiero	po	uzyskaniu	
wysokiego,	powyżej	98%,	poziomu	skuteczności	i	tylko	do	ba-
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